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Фенилкетонурия: общие сведения

Фенилкетонурия (ФКУ, OMIM 261600) —
наследственное заболевание группы
ферментопатий, связанное с нарушением
метаболизма аминокислот, главным образом
фенилаланина.

ФКУ наследуется по аутосомно-
рецессивному типу.
Открытие болезни связывают с именем
норвежского врача Ивара Асбьёрна
Фёллинга (1934).

Средняя частота заболевания ФКУ в РФ
1:8000.

Фенилаланин



Патогенез 

Биохимической основой ФКУ является
недостаточная активность ферментов, участвующих в
превращении фенилаланина в тирозин. В первую очередь – это
фермент фенилаланин-4-гидроксилаза. Также для нормального
функционирования этого фермента необходим кофермент
дигидроптерин.

В результате нарушения обмена фенилаланина в
биологических жидкостях организма происходят повышение
уровня указанной аминокислоты и накопление аномальных
продуктов его метаболизма, а также значительное снижение
уровня тирозина и дисбаланс других аминокислот.



Фенилкетонурия и её генетическая 
обусловленность

Фенилкетонурия

Классическая (I  тип, 98%) Атипичная (II и III типы, 2%, 
злокачественная)

Дефицит 
фенилаланингидроксилазы

Дефект птеринового
кофактора 

фенилаланингидроксилазы

Локус 12q24.1 длинного 
плеча хромосомы 12

Локус 4p15.31 короткого 
плеча хромосомы 4



Фенилкетонурия и её генетическая 
обусловленность



Клинические проявления ФКУ

Уже в первом полугодии жизни (при отсутствии
лечения) отмечается неспецифические признаки
поражения ЦНС: вялость, заторможенность или, наоборот,
повышение возбудимости, утрата приобретенных навыков,
возможны судороги (почти в 50% случаев).

Постепенно ребенок всё больше отстает в
психомоторном, речевом и психоэмоциональном развитии,
нередко отмечается микроцефалия, явления дерматита,
неустойчивая походка. Может наблюдаться социальная
дезадаптация и тяжелая инвалидизация(идиотия).

Клинические проявления классической и атипичных
форм схожи, однако атипичные формы характеризуются
большей тяжестью течения заболевания.



http://ezavi.ru/wp-content/uploads/2018/04/1.jpg

Клиническик проявления ФКУ



При несоблюдении диеты светлеют глаза, волосы,
кожа (по причине недостаточного количества в организме
меланина, производного тирозина).

Клинические проявления ФКУ
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Диагностика ФКУ

Критерием диагностики ФКУ является уровень
фенилаланина в сыворотке крови:
норма – 34-101 мкмоль/л,
ФКУ – до 900-1200 мкмоль/л.

В настоящее время охват обследованием
новорожденных составляет не менее 90%.

Используют также нагрузочные тесты белком и тест с
биоптерином.



Лечение

Единственным эффективным и патогенетически
обоснованным методом лечения ФКУ является
диетотерапия с использованием специализированных
аминокислотных смесей без фенилаланина и с
повышенным содержанием тирозина. Диета заключается в
исключении из питания высокобелковых продуктов (в
основном это продукты животного происхождения, а
также ряд растительных продуктов с высоким
содержанием белка).



Лечение

В настоящее время в России у больных ФКУ
различного возраста успешно используются
специализированные смеси отечественного производства —
Афенилак, Тетрафен 30 и др., а также зарубежного
производства — Аналог-ХР LCP, Максамейд ХР,
МаксамумХР и другие.

Все указанные продукты представляют собой смеси
L-аминокислот без фенилаланина с повышенным
содержанием тирозина и дифференцированы по составу в
соответствии с возрастом больных.
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Лечение — диетотерапия



Лечение

В последние годы в мире ведутся активные
поиски новых возможностей в лечении ФКУ. В
лабораторных условиях осуществляется разработка
генно-инженерных методов лечения и терапии
фармакологическими шаперонами, которые
повышают активность фенилаланингидроксилазы в
печени экспериментальных животных.

В странах Америки, Европы и Азии изучается
влияние синтетических аналогов биоптерина на
уровень фенилаланина в крови при разных формах
болезни и у пациентов разных возрастных категорий.
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